








　N510 メチレンテトラヒドロ葉酸還元酵素(MTHFR)欠損症は知能障害,けいれ

ん,精神分裂様症状などの中枢神経障害をともない,生化学的にはホモシスチン

尿症をみる疾患である。

　遣伝形式は常染色体劣性遣伝であり,白血球 1),リンパ球,培養線維芽細胞な

どの MTHFRを測定することによって保因者の検索が可能といわれている。

　我々は本症の乳児型の一家系において出生前診断を試み,培養羊水細胞の酵

素測定から heterozygote であることを示唆し,出生後,白血球での酵素測定で

確認した症例を報告する。


